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Resumen
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Sindrome de Budd-Chiari
Trombofilia
Hemoglobinuria paroxistica
nocturna

Anticoagulacién

El sindrome de Budd-Chiari es el conjunto de manifestaciones clinicas que aparece como consecuencia de
la trombosis venosa hepatica, siendo lo mas frecuente la trombosis de las venas suprahepaticas. Su etiologia
es muy variada, debiéndose descartar la presencia de trombofilias hereditarias y adquiridas. Presentamos el
caso de un varén de 77 afos, cardidpata y con colitis ulcerosa, sin actividad inflamatoria y en tratamiento
de mantenimiento con mesalazina, remitido a consultas de Medicina Interna por sindrome constitucional.
Guiados por la exploracion fisica y una serie de pruebas complementarias iniciales basicas, comenzamos
el estudio orientado al diagnéstico etiolégico de una hepatopatia crénica no filiada. A la luz de los resulta-
dos de la tomografia computarizada, se descartaron posteriormente las principales causas de sindrome de
Budd-Chiari.
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Abstract

The Budd-Chiari Syndrome is the result of clinical manifestations that appears as a consequence of hepatic
venous thrombosis, whose most frequent origin is the suprahepatic veins. The aetiology is very wide, and the
presence of hereditary and acquired thrombophilias must be ruled out. We present a case of a 77-year-old
man, with cardiac pathology and ulcerative colitis diagnosis, without inflammatory bowel activity and under a
maintenance treatment with mesalazine. The patient was referred to Internal Medicine because of a constitu-
tional syndrome. Guided by a physical examination and a number of basic complementary tests, we began the
study aimed to the aetiological diagnosis of a chronic liver disease. Subsequently, in the light of the computed
tomography results, the main causes of Budd-Chiari Syndrome were ruled out.

Unidos, el SBC es mas frecuente en mujeres y, generalmente, se presenta

La principal ensefanza de este caso es la importancia de ser sistematico
ante el diagnostico de una trombosis de localizacién atipica, realizando
un estudio exhaustivo de trombofilias cuando no exista una causa
evidente que justifique dicho hallazgo, dadas las implicaciones
terapéuticas que ello pudiera conllevar.

en la tercera o cuarta décadas de la vida. Su etiologia es muy variada, de-
biéndose descartar la presencia de trombofilias hereditarias y adquiridas.
Entre estas ultimas, se incluyen sindromes mieloproliferativos, sindrome
antifosfolipido, hiperhomocisteinemia, anticonceptivos, embarazo y puer-
perio, asi como neoplasias y procesos inflamatorios/autoinmunes, funda-

Introduccion

mentalmente la enfermedad inflamatoria intestinal (Ell) y la enfermedad
de Behget.

Historia clinica

El sindrome de Budd-Chiari (SBC) es el conjunto de manifestaciones cli-
nicas que aparece como consecuencia de la trombosis venosa hepatica,
desde las vénulas hepaticas hasta la vena cava inferior, siendo lo mas fre-
cuente la trombosis de las venas suprahepdticas'. En Europa y Estados
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Presentamos el caso de un varén de 77 afnos, con factores de riesgo cardiovas-
cular bien controlados, cardidpata y con colitis ulcerosa (CU) de unos 20 afos
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de evolucién, sin actividad inflamatoria y en tratamiento de mantenimien-
to con mesalazina, remitido a consultas de Medicina Interna por sindrome
constitucional. La exploracion fisica era anodina, presentando Unicamente
una hepatomegalia dura, de 4-5 traveses de dedo. Como hallazgos analiticos
mas relevantes, presentaba anemia microcitica (hemoglobina 9,4 g/dl) y co-
lestasis disociada (gamma glutamil transpeptidasa 664 U/l y fosfatasa alcalina
389 U/I).

Pruebas complementarias

Inicialmente, nos planteamos un diagnéstico diferencial que incluyera aque-
llas entidades nosolégicas relacionadas con hepatopatia crénica, dados los
hallazgos clinicoanaliticos, por lo que se solicité una serologia frente a virus
hepatotropos, autoanticuerpos vinculados a hepatitis autoinmune (antinu-
cleares y antimusculo liso) y a colangitis autoinmune (antimitocondriales y
anticitoplasma de neutréfilos), teniendo en cuenta el antecedente de CU.
Asimismo, realizamos una tomografia computarizada (TC) de térax, abdo-
men y pelvis. La serologia viral y el estudio de autoinmunidad fueron nega-
tivos, sin embargo, en la TC se objetivaron datos sugestivos de SBC primario
subagudo, con trombosis de las tres venas suprahepdticas y de la cava in-
ferior, asi como datos de hepatopatia cronica con hipertensién portal, sin
visualizarse lesiones focales hepéticas ni neoplasias.

La etiologia de este sindrome es diversa, encontrandose en mas del 80%
de los casos un factor protrombdtico subyacente?. En este paciente, existia
desde un principio una causa potencial que explicara el SBC, como es la CU>.
No obstante, dado que la CU estaba bien controlada, sin brotes de activi-
dad desde hacia afos y con colonoscopia normal solicitada durante este
proceso diagnostico, se procedid a un estudio de hipercoagulabilidad mas
amplio, buscando un diagnéstico alternativo. En este sentido, se solicitd un
estudio de trombofilias hereditarias y adquiridas, incluyendo la determina-
cién de autoanticuerpos asociados al sindrome antifosfolipido; también
se realizd una citometria de flujo como despistaje de hemoglobinuria pa-
roxistica nocturna (HPN) y una busqueda de mutaciones en el gen Janus
quinasa 2 (JAK2), responsable de algunos sindromes mieloproliferativos
croénicos.

Diagnéstico

El cribado para HPN demostré una clona del 1-0,26% deficitaria en glicosilfos-
fatidilinositol (GPI), en linea monocitica y mieloide, respectivamente. El resto
del estudio fue normal. Si bien el paciente no presentaba una clinica clasica
para HPN, con pardmetros de hemdlisis en rango de normalidad, se llegd a
este diagnostico tras descartar otras causas de trombosis.

Evolucion

Antes de iniciar la anticoagulacion, se descartd la presencia de varices
esofdgicas, iniciandose enoxaparina 100 mg/dia. Cinco meses después, el
control de ecografia Doppler confirmoé la revascularizacion completa de la
trombosis, experimentando el paciente una evolucion clinica favorable, con
desaparicién de la astenia, recuperacion del apetito y del peso. Por tanto, se
decidio, conjuntamente con Hematologia, el paso a anticoagulacion oral*.
Dada la estabilidad clinica del paciente, la edad avanzada y su comorbilidad,
se desestimo el tratamiento con eculizumab o el trasplante de progenitores
hematopoyéticos.

Actualmente, tras dos afos y medio de seguimiento, el paciente estd asinto-
maético, sin haber desarrollado cavernomatosis portal y sin datos de retrom-
bosis en ninguna localizacion.

Discusion y conclusiones

En conclusién, en pacientes con trombosis de localizacion atipica, se deberfa
realizar un estudio exhaustivo de todos los posibles factores protromboticos,
ya que la mayoria de estudios han demostrado una etiologfa multifactorial
y la necesidad de un tratamiento especifico en muchos casos®. Asi pues, en
pacientes con Ell sin un claro factor desencadenante que justifique la trom-
bosis, hay que realizar un estudio completo, incluyendo la valoracién de ac-
tividad inflamatoria. Sélo en aquéllos en los que exista actividad franca de la
Ell podria asumirse que la trombosis fuese secundaria a ésta.
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